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선천안운동행위상실증은 수직방향 신속운동(vertical 
saccade)은 보존되나 수평방향 신속운동(horizontal 
saccade)은 장애를 보이는 선천안운동질환의 일종이
다.1 조화운동불능이 선천안운동행위상실증이 조화운동
불능과 동반되어 나타나는 경우에는 모세혈관확장성조
화운동불능(ataxia telangiectasia), 제1형 안운동행
위상실증동반조화운동불능(ataxia with oculomotor 
apraxia type 1, AOA1), 제2형 안운동행위상실증
동반조화운동불능(ataxia with oculomotor apraxia 
type 2, AOA2) 등의 보통염색체열성유전소뇌조화운
동불능(autosomal recessive cerebellar ataxia, 
ARCA)을 의심해볼 수 있으며,2-4 국내에서는 조 등5이 
Joubert 증후군을 보고한 적이 있다. 본 연구는 조화
운동불능 동반하는 선천안운동행위상실증 환아 중 가족
력이 없는 환아를 대상으로 안운동행위상실증 및 조화
운동불능의 변화양상을 살펴봄으로써, 가족력이 없는 
조화운동불능 동반 선천안운동행위상실증 환아의 임상
경과를 알아보고자 하였다. 
대상과 방법 
1994년 6월부터 2004년 3월까지 본원에 내원한 조
화운동불능 동반 선천안운동행위상실증 환아 중 가족력
이 없는 세 명의 환아를 대상으로 하였다. 초진 시 텔러
시력표(Teller acuity cards)를 이용한 시력검사, 조
절마비굴절검사, 세극등검사, 눈운동검사, 안저검사, 
보기운동눈떨림(optokinetic nystagmus, OKN)검
사, 안뜰눈반사(vestibulo-ocular reflex, VOR)검
사, 시유발전위(visual evoked potential, VEP)검사 
등의 안과검사와 뇌자기공명영상검사를 시행하였고, 염색
체검사 및 혈청 알파태아단백질(alpha-fetoprotein, 
AFP), 암종태아성항원(carcinoembryogenic antigen, 
CEA), 면역글로불린, 알부민, 콜레스테롤 등의 혈액
검사를 시행하였다. 이후 2004년 11월까지 환아들을 
3∼6개월 간격으로 추적관찰하면서 안운동행위상실증
의 특징적인 머리돌림을 비롯한 안운동행위상실증과 조
화운동불능의 변화양상을 관찰하였다. 
결     과 
첫 번째 환아는 초진 후 5년간 추적관찰하였다. 생후 
10개월 된 남아가 출생시부터 물체를 주시하지 못하는 
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목적 : 가족력이 없는 조화운동불능 동반 선천안운동행위상실증(sporadic congenital oculomotor apraxia associated 
with ataxia) 환아의 임상경과에 대해 알아보고자 하였다.
대상과 방법 : 1994년 6월부터 2004년 3월까지 본원에 내원한 조화운동불능을 동반하는 선천안운동행위상실증 환
아 중 가족력이 없는 환아 세 명을 대상으로 안운동행위상실증 및 조화운동불능의 변화양상을 살펴보았다.
결과 : 가족력이 없는 조화운동불능 동반 선천안운동행위상실증 환아들은 모두 성장하면서 안운동행위상실증의 특징적
인 머리돌림은 점차 감소하였으며, 안운동행위상실증과 조화운동불능이 점차 호전되는 좋은 경과를 보였다. 
결론 : 조화운동불능이 동반된 선천안운동행위상실증 환아에서 가족력이 없고 다른 유전질환을 의심할 만한 임상적 징
후나 유전자 이상을 보이지 않으면, 성장하면서 안운동행위상실증과 조화운동이 모두 점차 호전되는 좋은 예후를 기대
할 수 있다. 
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것을 주소로 내원하였다. 환아는 안운동행위상실증의 
특징적인 머리돌림을 보였고(Fig. 1), 조화운동불능을 
동반하였다. 환아와 유사한 증상을 보이는 가족력은 없
었다. 조절마비굴절검사에서 양안 모두 +4.00 디옵터
(D)였으며 직접 및 간접 동공반사는 정상이었고, 세극
등검사와 안저검사에서는 정상소견을 보였다. 안뜰눈반
사는 정상이었으며, 보기운동눈떨림검사에서는 수평방
향은 음성반응, 수직방향은 양성반응을 보였다. 시유발
전위검사, 뇌자기공명영상검사, 염색체검사에서는 특이 
소견을 보이지 않았다. 환아는 초진 후 5년간의 추적관
찰 기간 동안 머리돌림을 비롯한 안운동행위상실증과 
조화운동불능이 많이 호전되었다.
두 번째 환아는 8년 9개월 동안 관찰되고 있다. 생후 
4개월 된 남아가 잘 따라보지 못함을 주소로 내원하였
다. 안운동행위상실증의 특징적인 머리돌림과 조화운동
불능 소견을 보였다(Fig. 2). 유사한 증상의 가족력은 
Figure 1. Sporadic congenital oculomotor apraxia associated with ataxia, patient no. 1.
Figure 2. Sporadic congenital oculomotor apraxia associated with ataxia, patient no. 2.
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없었고, 당시 시행한 뇌자기공명영상과 염색체검사는 
정상이었다. 동공반사 및 안뜰눈반사는 정상이었고 세
극등검사와 안저검사에서 이상소견은 보이지 않았다. 
보기운동눈떨림검사에서는 수평방향은 음성반응, 수직
방향은 양성반응을 보였으며, 시유발전위검사는 정상이
었다. 초진시에는 나타나지 않았으나 2년 후 40 프리즘
디옵터의 외사시 소견이 나타나, 초진 후 5년 뒤에 
10.0 mm 양안 외직근후전술을 시행하였다. 환아는 초
진 후 8년 9개월 동안 추적관찰되고 있으며, 머리돌림
을 비롯한 안운동행위상실증, 조화운동불능의 증상이 
매우 호전되어 현재는 거의 나타나지 않고 있다. 
세 번째 환아는 초진 후 8개월간 추적관찰하였다. 생
후 4세된 남자 환아가 출생시부터 물체를 잘 주시하지 
못하는 것을 주소로 내원하였다. 환아는 선천안운동행
위상실증이나 조화운동불능의 가족력은 없었으며, 조화
운동불능 소견과 안운동행위상실증의 특징적인 머리돌
림을 소견을 보였다(Fig. 3). 텔러시력표를 이용한 시
력은 우안은 20/380, 좌안은 20/470 였고, 직접 및 
간접 동공반사는 정상이었다. 세극등검사, 안저검사, 
시유발전위검사에서 특이 소견은 보이지 않았다. 보기
운동눈떨림검사에서는 수평방향은 음성반응, 수직방향
은 양성반응을 보였다. 뇌자기공명영상검사, 염색체
검사 및 선천성대사이상검사(Newborn Screening 
(Acylcarnitines) by MS/MS 43종)에서는 이상소
견을 나타내지 않았다. 환아는 초진 후 8개월간 관찰되
고 있으며, 머리돌림 및 안운동행위상실증, 조화운동불
능이 조금씩 호전되는 양상을 보이고 있다.
고     찰
선천안운동행위상실증은 1952년에 Cogan1에 의해 
처음 기술된 선천성안운동질환의 일종이다. 선천안운동
행위상실증 환아는 수직방향 신속운동은 보존되나 수평
방향 신속운동은 장애를 보이며, 이로 인해 안운동행위
상실증의 특징인 머리돌림이 나타난다. 선천안운동행위
상실증의 임상양상은 환아의 나이와 운동발달정도에 따
라 다양하게 나타난다. 머리가누기가 되지 않는 영아에
서는 시각자극에 의한 적절한 눈운동이 관찰되지 않아 
피질맹(cortical blindness)처럼 보이기도 하지만,6,7 
보통 생후 4∼8개월에는 안운동행위상실증의 특징적인 
머리돌림이 나타난다.8 환아는 머리를 고정한 상태에서
는 수평방향 신속운동을 시작하기 어려우며, 이로 인하
여 옆의 사물을 볼 때 먼저 눈을 깜빡인 후(blinking) 
눈보다 먼저 머리를 돌려 시선을 옮기기 시작한다. 환
아는 시선이 보고자 하는 대상을 지나칠 때까지 과도하
게 머리를 돌리며, 이를 통해 시선이 일단 목표한 사물
에 고정되면 계속 그 물체를 주시하면서 제일눈위치
(primary position)가 될 때까지 머리를 다시 반대
쪽으로 돌린다. 즉, 안운동행위상실증 환아는 수평방향 
신속운동의 장애로 인하여 안뜰눈반사를 이용하여 물체
를 주시하며, 이것이 안운동행위상실증의 특징적인 머
리돌림으로 나타나는 것이다.2,8 환아가 점차 성장하면
Figure 3. Sporadic congenital oculomotor apraxia associated with ataxia, patient no. 3.
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서 머리돌림은 줄어들고 신속운동은 다소 호전되는 경
우가 많다.9,10 
선천안운동행위상실증은 가족력이 있고 일란성쌍둥
이에서 발현 빈도가 높으며 남아에서 호발하는 것으로 
보아 유전경향이 있음을 알 수 있으나,11,12 원인이나 정
확한 병변부위가 밝혀지지는 않았다. 선천안운동행위상
실증이 종양이나 Joubert 증후군 등의 중추신경계 병
변과 동반되는 경우도 있으나,13-15 신경방사선학적 이
상과 선천안운동행위상실증의 정확한 관계도 아직 확실
히 밝혀져 있지 않다.16 
조화운동불능과 안운동행위상실증이 동반되어 나
타나는 경우로는 모세혈관확장성조화운동불능(ataxia 
telangiectasia), 제1형 안운동행위상실증동반조화운
동불능, 제2형 안운동행위상실증동반조화운동불능 등
이 있다.2-5 이들은 모두 보통염색체열성유전 소뇌조화
운동불능의 일종으로, 가족력이 있으며 각각의 특이 유
전자의 변이와 전신증상을 동반한다. 모세혈관확장성조
화운동불능은 염색체 11q22-q23의 ATM (ataxia- 
telangiectasia mutated) 유전자의 변이와 관련
되어 있고,17-19 진행성소뇌조화운동불능(progressive 
cerebellar ataxia), 모세혈관확장증, 면역결핍, 암 
등을 특징으로 하며 안운동행위상실증이 동반될 수 있
다. 또한 혈청 알파태아단백질과 암종태아성항원의 수
치가 증가되고 면역글로불린의 수치가 감소되며, 염색
체불안정성(chromosomal instability) 및 방사선민
감성(radiation sensitivity)을 보인다.3,4,20,21 
제1형 안운동행위상실증동반조화운동불능은 염색체 
9p13의 aparataxin 유전자(APTX)의 변이와 관련되
어 있으며,22,23 소뇌조화운동불능, 무도성운동(choreric 
movement), 안운동행위상실증, 감각운동신경장애
(sensory motor neuropathy), 고콜레스테롤혈증, 
저알부민혈증 등의 특징을 나타낸다.2,4,24-28 제2형 안
운동행위상실증동반조화운동불능증은 염색체 9q34의 
senataxin 유전자(SETX)의 변이와 관련되어 있으
며,29-31 소뇌조화운동불능, 안운동행위상실증, 감각운
동신경장애, 혈청 알파태아단백질의 증가 등의 특징을 
보인다.2,4,24,31 조화운동불능과 선천안운동행위상실증
이 동반되어 나타나는 경우에 의심해볼 수 있는 이들 
유전질환들은 증상이 점차 악화되는 좋지 않은 임상경
과를 보인다.
본 연구는 조화운동불능을 동반한 선천안운동행위상
실증 환아들 중 가족력이 없는 세 명의 환아를 대상으
로 하였다. 이들은 선천안운동행위상실증이나 조화운동
불능의 가족력이 없었고, 유전질환을 의심할만한 다른 
임상적 징후를 보이지 않았다. 뇌자기공명영상검사 및 
유전자검사에서 특이소견은 보이지 않았으며, 생물학적 
지표(AFP, CEA, 면역글로불린)는 정상이었다. 세 명
의 환아는 모두 성장하면서 안운동행위상실증의 특이한 
머리돌림은 점차 감소하였으며, 안운동행위상실증과 조화
운동불능이 점차 호전되는 좋은 경과를 보였다(Fig. 4).
선천안운동행위상실증 환아는 점차 성장하면서 머리
돌림은 줄어들고 신속운동은 다소 호전되는 좋은 경과
를 보이는 경우가 많아 좋은 예후를 기대할 수 있으나, 
선천안운동행위상실증 환아에서 조화운동불능이 동반
Figure 4. Sporadic congenital 
oculomotor apraxia associated 
with ataxia, patient no. 2 at 9 
years of age.
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된 경우에는 보통염색체열성유전 소뇌조화운동불능의 
유전질환을 의심할 수 있으며 이들은 증상이 점차 악화
되는 좋지 않은 예후를 보인다. 그러나 조화운동불능 
동반 선천안운동행위상실증 환아라도 가족력이 없으
며 유전질환을 의심할 만한 다른 임상적 징후를 보
이지 않으면 좋은 예후를 기대할 수 있을 것이라 사료
된다.
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=ABSTRACT=
Sporadic Congenital Oculomotor Apraxia Associated with Ataxia 
Samin Hong, M.D., Seunghan Han, M.D., Jongbok Lee, M.D.
The Institute of Vision Research, Department of Ophthalmology, Yonsei University College of Medicine, Seoul, Korea
Purpose: To evaluate the natural clinical course of sporadic congenital oculomotor apraxia associated with 
ataxia.
Methods: In a retrospective study from June 1994 to March 2004, 3 patients with sporadic congenital 
oculomotor apraxia associated with ataxia were evaluated. Oculomotor apraxia and ataxia were checked.
Results: The three patients with sporadic congenital oculomotor apraxia associated with ataxia showed a 
decrease in head thrust which can be found specifically in oculomotor apraxia, and an improvement of 
oculomotor apraxia and ataxia over the 10-year observation period.
Conclusions: A favorable natural clinical course can be expected in a case of sporadic congenital oculomotor 
apraxia associated with ataxia in the absence of any clinical evidence of inheritance or genetic abnormality. 
J Korean Ophthalmol Soc 46(8):1368-1373, 2005
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